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Ａ．研究目的 

稀少難病であるライソゾーム病ならびにペル 

オキシソーム病を国内に周知し、早期診断、早

期介入に繋げるために診断基準・ガイドライン

を作成する。また、現在ライソゾーム病の中枢

神経系に対して現在有効な治療法がないため、

低分子を用いたシャペロン療法の開発を行う。 

 

Ｂ．研究方法 

初年度は患者QOLを改善する為に、早期 

 

 

診断・専門診断施設への迅速な連携を可能と 

する一助として診断基準を作成する事である

。当グループでは、ライソゾーム病3疾患（ゴ

ーシェ病、マンノシドーシス、フコシドーシ

ス）を担当する。方法は、国内外の症例報告

、ガイドライン等を参考とし、本邦の実情に

沿った診断基準を作成する。全体の統一を図

る為に、班会議で検討を行い、事務局で最終

的に取りまとめを行い、診断の手引きとして

発刊する。 

次年度はペルオキシソーム病の副腎白質 

ジストロフィー（ALD）のガイドラインの作成

を行う。前年度に作成した指定難病テキスト

、診断の手引きに加え、日本造血細胞移植学

会のガイドライン等を参考とし、治療に関す

る2つの項目（造血肝細胞移植とロレンツォオ

イル）についてクリニカルクエスチョンを設

定し、国内外の文献のシステマティックレビ

ューを行い、推奨文を作成し、Minds診療ガイ

ドライン作成の手引き2014に基づいてエビデ

ンスの質および推奨の強さを分類する。内容

は班会議で検討を行い、事務局で最終的に取

りまとめを行い、診断の手引きとして発刊す

る。 

最終年度は、今後診断・治療ガイドラインを作

成予定であるライソゾーム病2疾患（ゴーシェ

病、ニーマンピック病C型）について、初年度

から上記ガイドライン作成と平行して行って

いる患者実態調査を実施し、新規治療法の開発
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を促進するため、神経症状の自然歴や現在の治

療の利点ならびに限界を整理し、診断精度を上

げていくために現行の診断法の評価等を実施

する。 

本研究の全ての作業は学内倫理委員会の承

認のもとに調査研究を進めた。 

                   

Ｃ．研究結果             

初年度は診断基準を作成し、「ライソゾー 

ム病・ペルオキシソーム病診断の手引き」を

出版した。次年度から最終年度にかけて、副

腎白質ジストロフィー診療ガイドライン2017

を作成し、出版の運びとなっている。また、

ライソゾーム病2疾患（ゴーシェ病、ニーマン

ピック病C型）の患者実態調査については、20

17年1月31日までに25名のゴーシェ患者なら

びに17名のニーマンピック病C型患者に対し

て後ろ向き調査を行った。ゴーシェ病に関し

ては現在データ解析中である。ニーマンピッ

ク病C型の診断に関する問題点として、標準的

検査（遺伝学的検査と培養皮膚線維芽細胞を

用いたFilipin染色）は侵襲性や結果が出るま

でに時間を要することがある。それを解決す

るために、尿や血清を用いた新規バイオマー

カーによるスクリーニングの確立が進められ

ている。本研究にて、臨床症状が非特異的な

成人型症例の診断には、いずれの検査に関し

ても単独での診断に難渋する症例が多く、現

行検査法によるスクリーニングの限界が示さ

れた。 

 

Ｄ．考察               

ライソゾーム病ならびにペルオキシソーム 

病はいずれも稀少難病である事から専門領域

以外の医療従事者の診断への敷居は高く、診

断症例に関しても治療法の選択に難渋する場

合が多い。しかしながら、両疾患とも新規治

療法の開発は進んできていることから、診断

基準や診療ガイドラインの作成は疾患の啓蒙

とスムーズな医療連携、適切な患者管理の一

助になると考える。 

 また、これらの疾患は臨床的異質性に富んで

いることから、特に中枢神経系に対する新規治

療法の開発には短期的なエンドポイントである

疾患バイオマーカーの開発と同時に、長期的な

エンドポイントである神経学的予後の改善を評

価する臨床指標の開発が重要となってくる。今

後は引き続きこれらの課題の解決に努める。 

 

Ｅ．結論               

本研究を通してライソゾーム病ならびにペ

ルオキシソーム病の疾患啓蒙と診断・管理の改

善および新規治療法開発に向けた検討課題を

整理した。今回これらの課題を解決していくこ

とで、早期発見・診断と中枢神経治療法開発の

促進に繋ることが期待される。     
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 2.  学会発表 

①The 39th Annual SIMD Meeting 2016.4.3-6 

(USA): pH-responsive pharmacological 

chaperones for lysosomal storage diseases 

②第 58回日本小児神経学会学術集会 

2016.6.3（東京）ランチョンセミナー5 治療 

可能なライソゾーム病の診断と治療  

③第 27回日本小児科医会総会フォーラム  

2016.6.12 (鳥取) 教育セミナー：日 

常診療で遭遇するライソゾーム病－その診 

断と治療－ 

④第 58 回日本先天代謝異常症学会学術総会 

2016.10.27（東京）シンポジウム 1希少疾患治

療薬の臨床開発の現状と未来  

ゴーシェ病に対するシャペロン療法 

⑤第 37回臨床薬理学会学術総会 2016.12.12( 

鳥取）シンポジウム 16 進むオーファンドラ

ッグ（希少疾患用医薬品）に対する創薬 ゴー

シェ病に対するシャペロン療法の開発   

                 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  



 1. 特許取得       なし  

2. 実用新案登録  なし 

3.その他     なし 


